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RESUMEN
Fundamento: En el caso de las enfermedades raras existen difi-
cultades para utilizar herramientas como los registros de enfermeda-
des. El objetivo de este trabajo es describir la situación de los regis-
tros sobre enfermedades raras en España.
Métodos: Se utiliza la información proporcionada por dos direc-
torios de registros sanitarios españoles elaborados por la Agencia
Española de Evaluación de Tecnologías Sanitarias, realizando un
estudio descriptivo transversal. Los registros identificados en estos
directorios se han clasificado como: 1) «Específicos de enfermeda-
des raras», 2) «No específicos pero con información de enfermeda-
des raras», y 3) «No informativos sobre enfermedades raras».
Resultados: En el directorio del año 2000 aparecían 82 registros,
de los que el 15,8% se clasificaron en el grupo 1, mientras que en la
revisión de 2005 se identificaron 107 registros, 16,8% en el grupo 1.
Las principales áreas temáticas de los registros sanitarios del grupo 2
fueron el cáncer, la mortalidad, la psiquiatría y la nefrología. En los
directorios no se ha hallado ningún registro genérico de enfermeda-
des raras.
ABSTRACT
Disease Registries
in the Epidemiological
Researching of Rare
Diseases in Spain
Background: The use of tools such as disease registries poses a
problem in the case of rare diseases. This study is aimed at descri-
bing the current situation concerning rare disease registries in
Spain.
Methods: The information provided by two Spanish health
registries directories prepared by the Spanish Health Assessment
Technologies Agencies are employed, a descriptive cross-sectional
study being conducted. The registries identified in these directories
has been classified as: 1) «Specific rare diseases» 2) «Unspecific but
with information on rare disease» and 3) «Non-informative regar-
ding rare diseases».
Results: The 2000 directory listed 82 registries, 15.8% of which
were classified under Group 1, whilst a total of 107 registries, 16.8%
in Group 1, were identified in the 2005 review. The main health
registries in Group 2, by topic, were: cancer, mortality, psychiatry
and nephrology. No general rare disease registries were found in the
directories.
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INTRODUCCIÓN
Se consideran Enfermedades Raras (ER),
incluidas las de origen genético, aquellas con
peligro de muerte o de discapacidad crónica
(dependencia permanente del sistema socio-
sanitario), con problemas añadidos en cuanto
a la dificultad diagnóstica (escasa investiga-
ción etiológica y/o terapéutica) y cuya preva-
lencia es menor de 5 casos por 10.000 habi-
tantes en la Comunidad. Esta definición de
ER, usada en la Unión Europea1, es de natura-
leza epidemiológica y el límite de frecuencia
para la inclusión bajo esta denominación es
arbitrario, de modo que en los EE.UU. está
fijado en 7 por 10.000 habitantes y en Japón
en 4 por 10.000 habitantes. No se han conta-
bilizado exhaustivamente todas las ER, pero
las listas más extensas son las facilitadas por
la NORD (National Organization for Rare
Disorders)2, Orphanet3 y por la Oficina de
Enfermedades Raras de los NIH (National
Institutes of Health)4, que recogen entre 3.000
y 6.000 enfermedades de etiologías, caracte-
rísticas y terapéuticas diversas, que pueden
manifestarse tanto en la infancia como en la
edad adulta. La mayoría de ellas han sido
poco estudiadas y su escaso conocimiento
hace que el diagnóstico se retrase en muchas
ocasiones, o incluso, que algunas nunca sean
diagnosticadas, dificultando la adopción de
medidas preventivas o terapéuticas5.
Todo ello representa una dificultad añadi-
da para utilizar las herramientas usadas habi-
tualmente en información sanitaria. Una de
estas herramientas son los registros de enfer-
medades.
En Epidemiología se aplica el término
Registro al fichero de datos concernientes a
todos los casos de una enfermedad particu-
lar, o a otras condiciones relevantes de salud,
en una población definida, de tal manera
que, los casos puedan ser relacionados con la
población de base6. Los registros definidos
así se consideran poblacionales, mientras
que se denominan hospitalarios o clínicos,
cuando se restringen al ámbito de uno o
varios hospitales o sistemas de atención clí-
nica. En los registros de enfermedades de
base poblacional la información procede de
todos aquellos centros, públicos y privados,
en los que se diagnostican y/o tratan los
pacientes con una determinada enfermedad.
Su principal ventaja es la de disponer de un
denominador poblacional, lo que permite
calcular la incidencia de la enfermedad en su
ámbito7. Si, además, se realiza seguimiento
de los casos, también se podrá calcular la
prevalencia y/o supervivencia. Por tanto,
una de sus aportaciones básicas es la de pro-
porcionar una visión de la magnitud de la
enfermedad en el área geográfica que abar-
can8. Esta visión global constituye una exi-
gencia para el control de los sesgos de selec-
ción en la realización de estudios epidemio-
lógicos.
En contraposición, el ámbito de los regis-
tros hospitalarios se refiere a la propia insti-
tución, y la información está limitada a los
casos atendidos en la misma, siendo su utili-
dad fundamentalmente clínica9. En ocasio-
nes, los registros hospitalarios pueden estruc-
turarse como una red, en torno a un determi-
nado problema de salud, con la participación
de diferentes hospitales que utilizan métodos
de trabajo comunes. En esta situación, los
casos no se podrán considerar representati-
vos de una población, al carecer de un deno-
minador poblacional.
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Conclusiones: Aunque escasos, existen registros sanitarios en
España con información sobre enfermedades raras. Se han identifi-
cado áreas temáticas con carencias de registros y también registros o
sistemas de información no identificados en las fuentes utilizadas. Es
necesario continuar los esfuerzos por mejorar la información dispo-
nible sobre las enfermedades raras.
Palabras clave: Enfermedades raras. Sistemas de registros. Pre-
valencia. Sistemas de información.
Conclusions: Although few in number, health registries do exist
in Spain including information on rare diseases. Areas have been
identified by topic lacking registries and also information systems or
registries unidentified in the sources used. Continuing efforts must
be made to improve the information available on rare diseases.
Key words: Rare diseases. Registries.  Diseases registries. Pre-
valence. Information Systems.
Por otro lado, en los centros asistenciales,
tanto de Atención Primaria como de Espe-
cializada, pueden existir bases de datos clíni-
cas, relacionadas con alguna enfermedad,
basadas en el interés de algunos profesiona-
les, lo que hay que diferenciar claramente de
un Registro Hospitalario. En ocasiones, se
puede establecer un sistema de notificación
en relación con un determinado problema de
salud, que se centraliza, constituyendo un
Registro Central, de gran utilidad, especial-
mente en el ámbito de las enfermedades
poco comunes, por tratarse de datos recogi-
dos con normas homogéneas en torno a una
enfermedad específica, lo que facilitará la
identificación de casos, habitualmente dis-
persos, para la realización de estudios multi-
céntricos10,11.
En el año 2003, dentro de la convocato-
ria del Ministerio de Sanidad y Consumo
de Redes Temáticas de Investigación Coo-
perativa, se creó la Red Epidemiológica de
Investigación sobre Enfermedades Raras
(REpIER)12 en la que participan 100 inves-
tigadores (epidemiólogos, clínicos, farma-
cólogos, biólogos, inmunólogos y genetis-
tas) de 16 instituciones de salud pública y
hospi ta les .  Uno de los  objet ivos  de
REpIER es generar un sistema de informa-
ción epidemiológico y de servicios sanita-
rios sobre enfermedades raras, y una de las
actividades que se plantea es revisar la uti-
lidad de los registros en este ámbito para
tratar de dar respuesta a preguntas tales
como ¿Es posible utilizar la metodología
de los Registros en el estudio e investiga-
ción epidemiológica de las enfermedades
raras?
El objetivo de este trabajo es describir la
situación de los dispositivos de informa-
ción sobre Enfermedades Raras en España
a partir de dos directorios de registros sani-
tarios españoles elaborados por la Agencia
Española de Evaluación de Tecnologías
Sanitarias (AETS), clasificándolos según
temática.
MATERIAL Y MÉTODOS
Se ha realizado un estudio descriptivo
transversal, a partir de los dos directorios de
registros sanitarios elaborados, en los años
2000 y 2005, por la Agencia Española de Eva-
luación de Tecnologías Sanitarias13,14. Estos
directorios son la única base estándar y homo-
génea existente en España, hasta la fecha, que
permita valorar la existencia de registros sani-
tarios, en el ámbito de las enfermedades raras.
En ambos directorios se ha utilizado como
definición de Registro Sanitario la siguiente:
«archivo de datos sistemático, continuado y
recuperable de manera eficiente relativo a
elementos de importancia para la salud, en
una población definida, de modo que los ele-
mentos registrados puedan relacionarse con
una población base».
Los registros o dispositivos de informa-
ción identificados en estos directorios se han
clasificado como: 1) «Específicos de ER»,
en función de que en su denominación, obje-
tivo o contenidos hagan referencia a una ER
según la definición de ER de la Unión Euro-
pea; 2) «No específicos pero con informa-
ción de ER», incluyendo aquellos que no
entren dentro de la categoría anterior pero
que en función de su denominación, objetivo
o contenidos se presuponga, en base a otra
información (publicaciones, etc), que pue-
den contener información sobre alguna ER;
y 3) «No informativos sobre ER».
Esta clasificación es excluyente, de tal
forma que un registro sanitario no puede cla-
sificarse dentro de varias categorías. La cla-
sificación atendiendo a los criterios mencio-
nados, ha sido efectuada por dos observado-
res, y, en el único caso en que no ha habido
acuerdo, se ha requerido la opinión de un ter-
cer observador.
RESULTADOS
En el directorio de la AETS del año 2000
aparecían 82 registros, de los que 13 (15,8%)
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podían considerarse Específicos de ER,
mientras que en la revisión publicada en
2005 se identificaron 107 registros, de los
que 18 (16,8%) eran específicos de ER
(Tabla 1).
Tal como se especifica en el mencionado
trabajo, no se incluyeron, en el directorio de
registros sanitarios del año 2000, 56 siste-
mas de información sanitaria relevantes que
o bien no cumplían los criterios de inclusión,
o bien no se pudo obtener información sufi-
ciente para su descripción. Entre ellos se
encontraban cuatro que pueden considerarse
específicos de ER (de hecho, uno de ellos se
incluyó posteriormente en el directorio del
2005): 1) Encuesta sobre Discapacidades,
Deficiencias y Minusvalías del INE, 2) Pro-
grama de Diagnóstico Neonatal Precoz de
Metabolopatías. Dir. Gral. Salud Pública
(Ministerio de Sanidad y Consumo). Soc.
Esp. Bioquímica Clínica y Patología Mole-
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Tabla 1
Fuentes, dispositivos o registros sanitarios españoles específicos de ER
cular, 3) Registro de Esclerosis Múltiple de
Cataluña / Fund. Invest. de la Esclerosis
Múltiple, y 4) Registro de Metabolopatías
del País Vasco / Consejería de Sanidad
Gobierno Vasco».
Dentro de los 82 registros identificados en
el año 2000 se encuentran además un total de
40 (48,7%) registros clasificados como «no
específicos de ER pero con información de
ER». Igualmente, entre los 107 registros
sanitarios identificados en el año 2005, 59
(55,1%) se clasificaron como «no específi-
cos de ER pero con información de ER»
(Tabla 2). En esta categoría se han incluido
los registros de tumores infantiles, pues,
aunque gran parte de los cánceres en niños
son raros no todos lo son.
Las principales áreas temáticas de los
registros sanitarios «no específicos de ER,
pero con información de ER» fueron el cán-
cer, la mortalidad, la psiquiatría y la nefrolo-
gía.
En los directorios de los años 2000 y 2005
se identificaron 29 (35%) y 30 (28%) regis-
tros, respectivamente, no informativos sobre
ER.
Según la información facilitada por la
AETS, todos los registros sanitarios consi-
derados como «Específicos de ER» incluyen
una referencia poblacional, y la procedencia
de sus datos es de más de una institución o
servicio clínico, aunque en más de un caso se
trata de registros hospitalarios multicéntri-
cos no poblacionales.
DISCUSIÓN
Los directorios de registros sanitarios son
una herramienta de extraordinaria utilidad
para hacer más accesible la información
sobre problemas de salud específicos, parti-
cularmente en los que, como es el caso de las
ER, su baja frecuencia condiciona la disper-
sión de la información y dificulta su conoci-
miento.
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Tabla 2
Dispositivos o registros "No específicos de ER pero con información de ER", agrupados por categorías temáticas
Búsquedas genéricas de registros o dispo-
sitivos de información como han sido las
realizadas por la AETS muestran que, aun-
que escasos, existen registros sanitarios con
información sobre ER, si bien, sólo el 17-
18% del total de los registros sanitarios iden-
tificados pueden ser calificados como espe-
cíficos de ER.
Uno de los objetivos de trabajo planteados
en el seno de REpIER, fue la creación de la
denominada BADER (Base de Datos de
Registros de ER)15. La búsqueda de recursos
específicos sobre ER dio como resultado la
identificación de diferentes tipos de recursos
de información. En unos casos se trataba de
fuentes o dispositivos de información que no
pueden ser considerados registros de pobla-
ción, de acuerdo a las definiciones planteadas
anteriormente, sino bases de datos estableci-
das con una finalidad clínica en un ámbito
reducido a un servicio hospitalario, sin
embargo, en algún caso se trataba de regis-
tros multicéntricos con base en equipos hos-
pitalarios, sin cumplir con las exigencias de
exhaustividad de un registro con referencia
poblacional. Este es un aspecto sumamente
importante en el estudio de las ER, dado que
el limitado número de casos dificulta tam-
bién su utilidad en el ámbito de la salud
pública ya que pueden incurrirse en sesgos16.
La consideración previa, no implica un
cuestionamiento de la utilidad y calidad de las
bases de datos clínicas, las cuales, siempre
que cuenten con objetivos claros, sean capa-
ces de recoger sistemáticamente y con conti-
nuidad datos bien definidos17, pueden tener
utilidad por su potencial aplicación para la
investigación, evaluación asistencial y la ges-
tión de recursos18. Por otro lado la sistemati-
zación de estas bases de datos permitirá reali-
zar una evaluación de manera estandarizada19
y como consecuencia una selección de las
mismas basada en criterios de calidad.
En los directorios utilizados no se ha halla-
do ningún registro genérico de ER y esto
plantea la cuestión de si debería existir tal
registro. Generalmente los registros se esta-
blecen para el estudio de enfermedades que,
como es el caso de los tumores, las enferme-
dades renales o los defectos congénitos, aun-
que pueden presentar diferencias entre sí en
cuanto a su historia natural, tratamiento o
pronóstico, también tienen una referencia
común. Esto permite que se puedan estable-
cer objetivos comunes para todos ellos y que
al menos existan una serie de variables nucle-
ares sobre las que se construye una base
común de registro. Entre las conclusiones
obtenidas en un inventario de registros reali-
zado en el Reino Unido20 se señala que los
registros genéricos deben establecerse, y
financiarse, sólo si son imprescindibles, es
decir si no existe otro medio para alcanzar los
objetivos planteados. En el caso de las ER es
preciso considerar los problemas de un regis-
tro genérico de ER para lograr la exhaustivi-
dad necesaria en un marco poblacional. En
este sentido, existen dificultades para la loca-
lización e identificación de los casos en las
correspondientes fuentes de información,
que básicamente son debidas a los problemas
que plantea el diagnóstico de ER y a la dis-
persión de los enfermos en múltiples centros
públicos y privados, lo que teóricamente
incrementaría los recursos necesarios para su
gestión. Sin embargo, el reducido número de
casos de cada una de estas enfermedades, y la
existencia de asociaciones de enfermos, gran
parte de ellas agrupadas en la Federación
E s p a ñ o l a  d e  E n f e r m e d a d e s  R a r a s
(FEDER)21, actuarían como elementos favo-
rables para la creación de un registro. Pero
como factor esencial para la valoración de la
creación de un registro de ER habría que con-
siderar cual podría ser su aportación para el
mejor conocimiento de la magnitud de cada
una de estas enfermedades, su distribución
espacial, los problemas que plantea su diag-
nóstico y atención sociosanitaria y en qué
medida este conocimiento redundaría en la
mejor calidad de vida de este heterogéneo
grupo de enfermos y sus familias. En este
sentido la pauta de funcionamiento y desa-
rrollo de los registros genéricos de ER la
marcarán actuaciones emprendidas reciente-
mente en algunos países europeos, como el
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Registro Nacional de ER italiano22, o como la
creación del Sistema de Información de ER
de Extremadura23, éste último surgido en
2004 a iniciativa del nodo extremeño de
REpIER. Más recientemente, se ha produci-
do la inscripción en la Agencia de Protección
de Datos 24 del registro de enfermedades
raras y banco de tejidos, por parte del nodo de
la red REpIER del Instituto de Salud Carlos
III. Este registro comenzará a estandarizar
sus trabajos tomando como base el esfuerzo
desarrollado en la red REpIER y utilizando
tecnología que permita un seguimiento a tra-
vés de Internet. Un ejemplo de intercambio
de información ha sido implantado por la
propia base de datos Orphanet3 donde los
pacientes declaran su enfermedad volunta-
riamente a través de Internet.
A los requisitos necesarios a tener en cuen-
ta en cualquier registro poblacional para ini-
ciar su puesta en marcha20 y en el diseño o
planificación del mismo25 se suman dificul-
tades añadidas en el caso de los registros de
ER que hace que se deban tener muy en cuen-
ta no sólo estas recomendaciones sino tam-
bién que existen otros factores que influyen
en el potencial éxito de un registro que deben
también ser considerados como son la exis-
tencia de un adecuado equipo multidiscipli-
nario, de financiación estable, objetivos cla-
ros y liderazgo o prestigio relevante.
En el estudio de la AETS14 no se ha eva-
luado el grado de conocimiento de la exis-
tencia de los diferentes registros, pero se
afirma que la información sobre registros
existentes en nuestro país es poco accesible
y escasa. Esto indicaría que la mayoría de los
registros a utilizar en el ámbito de las ER son
poco conocidos, lo que condiciona, en senti-
do negativo, la potencial utilización de la
información recogida en los mismos.
Es necesario, asimismo, tener en cuenta
que, entre las limitaciones del trabajo efectua-
do se cuentan la de que los directorios eran
generales y no dirigidos de manera concreta a
las ER por lo que pueden haberse producido
carencias en la identificación. En este sentido,
otras búsquedas bibliográficas específicas
para ER, complementarias a este trabajo, han
puesto de manifiesto registros o sistemas de
información no identificados en las fuentes
utilizadas26,27 y falta de inclusión o desapari-
ciones en alguno de los directorios de algún
registro o dispositivo de información en acti-
vo28,29 lo que evidencia la necesidad de seguir
actualizando estos directorios y, en el caso
concreto de las ER, de manera específica.
También cabe la posibilidad de que se
haya producido un sesgo de información a la
hora de clasificar cada registro en una de las
categorías debido a que, en ocasiones, la
información disponible no permite una cla-
sificación inequívoca del registro.
Por todo ello, creemos que se deben conti-
nuar los esfuerzos por mejorar la informa-
ción disponible en el ámbito de las ER iden-
tificando todas las fuentes, dispositivos y
registros que puedan existir, independiente-
mente de su categorización como base de
datos clínica o registro poblacional, evaluar
posteriormente de una manera homogénea y
estandarizada su calidad, adecuación y utili-
dad para el estudio e investigación de las ER
y finalmente plantear qué otros recursos de
información serían necesarios para contri-
buir a la mejor atención de los pacientes con
este tipo de enfermedades.
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